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Resumen

El sindrome de blue rubber bleb nevus (BRBNS), o sindrome del nevus gomoso azul, es un cuadro
sumamente raro y probablemente hereditario que se basa en la presencia de numerosas lesiones he-
mangiomatosas, violaceas, sobreelevadas y elasticas, sobre todo en la piel y el sistema digestivo, las
cuales se hacen prominentes y de consistencia gomosa al tacto. También puede afectar otros érganos.
Clinicamente puede cursar asintomatico o manifestarse con lesiones dolorosas en la piel, hiperhidrosis,
dolor abdominal, sangrado digestivo, anemia y hematuria, entre otros signos y sintomas. Su tratamiento
puede ser conservador, farmacolégico, endoscdpico o quirdrgico. Se presenta el caso clinico de una
mujer de 22 afios de edad, con antecedente BRBNS en la piel y los labios, sin sintomas digestivos, que
se encuentra en seguimiento y manejo por dermatologia. Fue atendida ambulatoriamente en la unidad
de endoscopia de Unién de Cirujanos S. A. S. en Manizales, Colombia, Servicio de Gastroenterologia
Clinico-Quirtrgica de la Universidad de Caldas, donde se le realizé una endoscopia de vias digestivas
altas (EVDA) e ileocolonoscopia con el objetivo de descartar la presencia de lesiones similares en el
tracto gastrointestinal. En la EVDA se evidenciaron lesiones de aspecto vascular moraliforme en la base
de la lengua y en la regién supraglética, sin compromiso del es6fago, estomago ni duodeno. En la
ileocolonoscopia se observaron varias lesiones de aspecto vascular moraliforme en el ciego, el colon
transverso y el colon descendente.
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Abstract

Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome (BRBNS) is an extremely rare and likely hereditary condition cha-
racterized by the presence of numerous hemangiomatous lesions that are purplish, raised, and elastic,
primarily affecting the skin and the digestive system. These lesions become prominent and rubbery to the
touch. BRBNS can also affect other organs. Clinically, it may be asymptomatic or present with painful skin
lesions, hyperhidrosis, abdominal pain, gastrointestinal bleeding, anemia, and hematuria, among other
signs and symptoms. Treatment options include conservative management, pharmacological interven-
tion, endoscopic procedures, or surgery. This report presents the clinical case of a 22-year-old woman
with a history of BRBNS affecting the skin and lips but with no gastrointestinal symptoms. She is under
dermatological follow-up and management. The patient was seen on an outpatient basis at the endos-
copy unit of Union de Cirujanos S.A.S. in Manizales, Colombia, at the Clinical-Surgical Gastroenterology
Service of the Universidad de Caldas. An upper digestive endoscopy (EVDA) and ileocolonoscopy were
performed to rule out the presence of similar lesions in the gastrointestinal tract. The EVDA revealed vas-
cular, raised, rubbery lesions at the base of the tongue and in the supraglottic region, with no involvement
of the esophagus, stomach, or duodenum. The ileocolonoscopy showed multiple vascular, raised lesions
in the cecum, transverse colon, and descending colon.
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INTRODUCCION

CASO CLIiNICO

Elsindrome de blue rubber bleb nevus (BRBNS), o sindrome
del nevus gomoso azul, se distingue por la formacién de
multiples malformaciones vasculares y hemangiomas que
comprometen diferentes 6rganos del cuerpo, sobre todo la
piel y el tracto digestivo'"). Aunque el BRBNS gastrointes-
tinal constituye el segundo sitio de compromiso después
de la piel, es raro, y el intestino delgado es el mas afectado,
seguido por el colon. Se puede expresar con sangrado
digestivo y anemia. Suele diagnosticarse durante el naci-
miento o en la edad pedidtrica; no obstante, puede hallarse
en la edad adulta. Incluso puede cursar sin manifestacio-
nes cutdneas"?. También pueden afectar otros sitios del
cuerpo, como el sistema nervioso central (SNC), los ojos,
la tiroides, los rifiones, el bazo y las extremidades®.
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Se trata de una mujer de 22 anos de edad con antecedentes
de sindrome de nevus gomoso azul en la piel de toda su ana-
tomia, incluidos los labios (Figura 1), quien se encontraba
en seguimiento por dermatologfa, sin sintomas digestivos;
fue enviada ambulatoriamente ala unidad de endoscopia de
Unidn de Cirujanos SAS en Manizales, Colombia, Servicio
de Gastroenterologia Clinico-Quirtrgica de la Universidad
de Caldas para la realizacién de una endoscopia de vias
digestivas altas y colonoscopia con el fin de descartar la
presencia de lesiones similares en el tracto gastrointestinal.

La endoscopia digestiva alta evidenci6 BRBNS expre-
sado en lesiones de aspecto vascular moraliforme de
aproximadamente 15 mm en la base de lalengua (Figura2)
y en la region supraglética (Figura 3), lo que limitaba la

Figura 1. BRBNS a nivel
labial y cutdneo. A. Labio
superior y region facial. B.
Cuello. C. Térax. D. Muiieca.
Imégenes del archivo de
Unidn de Cirujanos SAS,
Manizales, Colombia,
Servicio de Gastroenterologia
Clinico-Quirtrgica,
Universidad de Caldas.
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movilidad de los pliegues vocales. No se observaron lesio-
nes en el es6fago, estdbmago ni duodeno.

La ileocolonoscopia mostré BRBNS con varias lesiones
de aspecto vascular moraliforme con didmetros entre 3y S
mm en el ciego (Figura4), el colon transverso y el colon des-
cendente (Figura 5). En el resto de segmentos examinados,
incluidos 15 cm del ileon distal, no se evidenciaron lesiones.

La paciente se encuentra actualmente en seguimiento cli-
nico por los servicios de dermatologia, gastroenterologia y
otorrinolaringologfa.

DISCUSION

El BRBNS o sindrome del nevus gomoso azul fue descrito
por primera vez por Gascoyen en 1860, pero William Bennett
Bean dio nombre a esta enfermedad un siglo después, en
1958, por lo que también se le conoce como sindrome de
Bean. Es un cuadro sumamente raro y probablemente here-
ditario, con una incidencia estimada en 1:14.000 nacidos
vivos, con solo aproximadamente 200 casos reportados en
todo el mundo®*9, que se basa en la presencia de nume-

Figura 2. BRBNS en la base de la lengua. Imagen cortesia del Dr. Fabidn
Eduardo Puentes Manosalva, Unién de Cirujanos SAS, Manizales,
Colombia, Servicio de Gastroenterologia Clinico-Quirtrgica,
Universidad de Caldas.

Figura 3. BRBNS en la region supragldtica. Imagen cortesia del
Dr. Fabian Eduardo Puentes Manosalva, Unién de Cirujanos SAS,
Manizales, Colombia, Servicio de Gastroenterologia Clinico-
Quirurgica, Universidad de Caldas.

Figura 4. BRBNS en el ciego. Imagen cortesia del Dr. Fabian Eduardo Puentes Manosalva, Unién de Cirujanos SAS, Manizales, Colombia, Servicio
de Gastroenterologia Clinico-Quirtrgica, Universidad de Caldas.
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Figura 5. BRBNS en el colon transverso y colon descendente. Imégenes cortesia del Dr. Fabidn Eduardo Puentes Manosalva, Unién de Cirujanos SAS,
Manizales, Colombia, Servicio de Gastroenterologia Clinico-Quirargica, Universidad de Caldas.

rosas lesiones hemangiomatosas, violdceas, sobreelevadas y
elasticas, sobre todo enla piel y el sistema digestivo, las cuales
se hacen prominentes y de consistencia gomosa al tacto, se
vacian al comprimirlas y se rellenan rédpidamente al cesar la
presion, lo que constituye un signo esencial para su diagnos-
tico®*. La mayoria de los casos son esporadicos; no obs-
tante, se ha visto que las mutaciones del gen TEK también
pueden causar BRBNS con herencia autosémica dominante
ligada al cromosoma 9p, con predominio en varones en una
proporcién de 2:134.

Las lesiones cutdneas permiten la mayoria de las veces
el diagnostico durante la infancia; de hecho, solo el 4% de
los casos se diagnostican en la edad adulta, e incluso se han
reportado pacientes recién diagnosticados por encima de
los 80 afios de edad®?. Después de la piel, el tubo digestivo
es la segunda parte del cuerpo mds afectada, y se evidencia
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sobre todo en el intestino delgado, seguido por el colon,
pero también puede presentarse en cualquier otra locali-
zacion, desde la lengua hasta el ano. Las lesiones también
pueden afectar otros 6rganos, incluidos el SNC, los ojos, la
tiroides, la nasofaringe, la laringe, la trdquea, los pulmones,
la pleura, el corazon, el higado, el pancreas, los rifiones, el
bazo, el peritoneo, el tracto urinario, el musculo esquelé-
tico, las articulaciones, entre otros(®,

EI BRBNS se clasifica en tres tipos: el tipo 1 consiste en
un angioma cavernoso de gran tamafio y deformante que
puede obstruir algun tejido vital; el tipo 2, el mds frecuente,
es una “tetina gomosa azul” envuelta por piel delgada com-
presible que reaparece al suspender la digitopresion; y el
tipo 3 consiste en mdculas o papulas irregulares de color
azul o negro que no se blanquean con la digitopresiéon>?.
A nivel histoldgico, se pueden evidenciar malformaciones
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vasculares sin cambios malignos, con capilares dilatados,
endotelio aplanado, estroma de tejido conectivo y deficien-
cia de células de musculo liso>%).

Las lesiones cutdneas varfan en tamano y cantidad, y
suelen ser asintomdticas, aunque pueden cursar en algu-
nos momentos con dolor e hiperhidrosis. Algunas lesiones
profundas alcanzan a invadir el musculo, las articulaciones
y los huesos, lo que genera incluso deformidades 6seas y
fracturas patoldgicas, asi como hemartrosis y artrosis pre-
coz. Cuando se hallan en sitios diferentes a la piel, suelen
manifestarse con sintomas de acuerdo con su ubicacion,
como dolor abdominal, melenas, hematoquecia, rectorra-
gia, anemia, hematuria, malformaciones orbitales, intusus-
cepciodn, vélvulo, isquemia intestinal, compresién medular,
entre otros®*'?). A nivel oral, las lesiones se pueden expre-
sar como tumores angiomatosos superficiales y profundos,
de predominio en la lengua, que por lo regular producen
dolor™. Los principales diagnésticos diferenciales son
los sindromes de Osler-Weber-Rendu, Klippel-Trénaunay,
Mafucci, Von Hippel-Lindau, Sturge-Weber, Cobb y glo-
mangiomas multiples!13),

El diagnostico puede ser clinico, histopatolégico y radio-
logico. También se puede complementar con examen
endoscopico, sangre oculta en heces, uroanilisis, hemo-
grama y ferrocinética. Las lesiones pueden evidenciarse
por ecografia Doppler y tomografia axial computarizada
(TAC), pero la resonancia magnética nuclear (RMN) con
contraste venoso, arterial y con supresion grasa ofrece una
mejor visualizacion®7?).

Debido a que son malformaciones venosas de bajo flujo,
debe considerarse la posibilidad de trombosis, identificada
por dolor a la palpacién, calor y edema en las lesiones.
También se ha descrito trombosis esplenoportal con infarto
esplénico. Ademds de la hemorragia, se pueden presentar
otras complicaciones como calcificaciones (flebolitos) y,
en casos menos frecuentes, la presencia de coagulopatia de
consumo y trombocitopenia®*!112),

Hasta el 97% de los pacientes tiene compromiso cutdneo,
el 87% puede presentar compromiso de mas de un érgano,
el 76% cursa con hemangiomas digestivos y el 13% puede
presentar compromiso del SNC®.

La morbimortalidad depende de la extensién y de la can-
tidad de lesiones viscerales. Los casos graves, en su mayo-
ria, se presentan en forma de hemorragia digestiva grave. A
nivel gastrointestinal, las lesiones por BRBNS pueden ser
polilobuladas, nodulares, pediculadas, sésiles, ulceradas,
con aspecto angiomatoso, de color rojo vinoso o violdceo,
que hacen relieve en la mucosa, con una superficie rugosa
e incluso ligeramente deprimidas con umbilicacién cen-
tral®!?). Para un diagnéstico completo, son de gran utilidad
los diferentes estudios endoscopicos, como la esofagogas-
troduodenoscopia, la colonoscopia, la enteroscopia y la

cdpsula endoscopica. También puede acudirse a la endoso-
nografia para las lesiones accesibles a esta técnica, con el
dnimo de determinar si las mismas son transmurales, lo que
condiciona su manejo endoscépico'?.

Para el abordaje del BRBNS, se recomienda un enfoque
multidisciplinario con el fin de determinar la extension de
la enfermedad y el plan terapéutico. El tratamiento debe
ser individualizado y depende del tamaiio, cantidad y loca-
lizacién de las lesiones. En las lesiones cutdneas se puede
optar por la reseccién quirdrgica, la cual se realiza con fines
estéticos o por presencia de dolor, sobre todo para lesiones
superficiales pequefias de 2 a 4 cm que no estén invadiendo
otras estructuras. Si estas condiciones no se cumplen, se
puede acudir a la embolizacién previa. Otra opcién de
manejo es la escleroterapia, que induce trombosis y necro-
sis de la malformacidn, crioablacién guiada por ecografia o
terapia con laser”*12),

Actualmente no hay un tratamiento curativo. En las lesio-
nes gastrointestinales, el manejo es sintomético y general-
mente conservador, con administracién de hierro o trans-
fusiones sanguineas en caso de que sea necesario. También
se puede optar por terapias endoscopicas especificas como
escleroterapia, ligadura con bandas eldsticas, ablacién con
argén plasma, electrocauterizacion, inyeccion de cianoa-
crilato o cirugfa (resecciones segmentarias intestinales o
colectomias). Cuando las lesiones gastrointestinales son
demasiado extensas y distribuidas de manera uniforme
en todo el intestino, la reseccién quirturgica no es factible
dado el riesgo de generar un sindrome de intestino corto. Si
no hay sangrado de las lesiones, los pacientes con BRBNS
pueden ser vigilados mediante seguimiento clinico(*>'%12),
como es el caso de la paciente presentada en este articulo,
quien se encuentra en seguimiento por los servicios de der-
matologia, gastroenterologia y otorrinolaringologia.

También se ha descrito el manejo farmacoldgico con medi-
camentos como el propranolol, los corticoides, la octreotida
y el interferén alfa. De igual forma y con resultados mds
alentadores, se ha venido utilizando la rapamicina (siroli-
mus), que es un firmaco inmunosupresor, el cual actda inhi-
biendo la via mTOR (objetivo de rapamicina en mamiferos)
¥y que, gracias a sus propiedades antineoplasicas al inhibir la
neoangiogénesis y la proliferacion de células tumorales, se ha
podido establecer su beneficio en la reduccion de la cantidad
y del tamafio de las lesiones en BRBNS©1%),

En aquellos pacientes que requieren ser llevados a cirugia
con anestesia general, el manejo de la via aérea puede ser
muy dificil cuando hay presencia de lesiones por BRBNS
en la laringe o la trdquea, como es el caso de la paciente
presentada en este articulo, que presenta compromiso por
BRBNS en la region supraglética y en la base de la lengua
dado el riesgo de obstruccién o sangrado a dicho nivel. Por
lo anterior, es de suma importancia que el anestesiélogo
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efectte una adecuada valoracidn, de ser posible previendo
la utilizacién de un videolaringoscopio y de ser necesario
un broncoscopio de fibra éptica. Ademads, en aquellos
pacientes con lesiones por BRBNS en el canal medular, la
anestesia epidural puede conllevar sangrado y formacién
de hematomas si se pasan por alto®.

CONCLUSION

El BRBNS es una rara entidad que se caracteriza por la pre-
sencia de multiples malformaciones vasculares y heman-
giomas que comprometen diferentes drganos del cuerpo,
sobre todo la piel y el tracto digestivo. Solo se han repor-
tado aproximadamente 200 casos en todo el mundo, por
lo que nos ha parecido muy relevante aportar este caso a la
literatura médica en Colombia, donde hemos identificado
a una paciente con BRBNS, que ademds del compromiso
cutdneo presenta lesiones en el colon, la regién supraglo-
tica y la base de lalengua.

El BRBNS puede transcurrir asintomdtico o manifestarse
con lesiones cutédneas dolorosas con hiperhidrosis, defor-
midades dseas, hemartrosis, dolor abdominal, melenas,
hematoquecia, rectorragia, anemia, hematuria, entre otros.
Su estudio se puede complementar con un examen endos-
copico, sangre oculta en heces, uroanalisis, hemograma y
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